




























































































































































































































































































































































































































































































































































































































































Název genu Lokalizace Funkce Projev poruchy Zdroj
AMHR2 12q13 Receptor Syndrom perzistujícího ductus 
Mülleri
Hoshiya et al., 2003







DAZL 3p24.3 RNA­vazebný faktor Poruchy spermatogeneze Teng et al., 2002
DHH 12q13.1 Signální faktor Porušený vývoj gonád Canto et al., 2004
FGFR2 10q26 Transkripční faktor Porušený vývoj gonád Bagheri­Fam et al., 2008
HOXA10 7p15.2 Transkripční faktor Kryptorchizmus Kolon et al., 1999
HOXA11 7p15.2 Transkripční faktor Kryptorchizmus Yuan et al., 2006
INSL3 19p13.2­p12 Signální faktor Dysfunkce Leydigových buněk Bay & Andersson 2011
LGR8 13q13.1 Receptor Kryptorchizmus Ferlin et al., 2009
MAP3K1 5q11.2 Enzym Porušený vývoj gonád Pearlman et al., 2010
PDGFR α 4q12 Receptor Nádory varlat Basciani et al., 2002





6q23­24 Transkripční faktor Zvrat vývoje pohlaví u XY Cui et al., 2004
VASA 5p15.2­p13.1 Transkripční faktor Neplodnost Guo et al., 2007
Tabulka č. 1 Další geny ovlivňující vývoj testes spolu s projevy jejich mutací
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 5  Závěr
Formování gonád je z ontogenetického pohledu nesmírně zajímavý proces. Utvoření 
indiferentního orgánu a následné dvě cesty (samčí a samičí) diferenciace gonád jsou ojedinělé a 
nesamozřejmé vývojové i evoluční události. Vývoj pohlavních žláz a soustavy Wolfových nebo 
Müllerových chodeb navíc probíhá prakticky nezávisle na sobě.
Ke zkoumání těchto procesů se využívá dvou hlavních přístupů. Prvním z nich je 
vyhledávání jedinců s narušeným vývojem pohlavních žláz nebo celkového projevu změn pohlaví. 
Pomocí analýzy jejich genomu je možné odhalit možnou příčinu chybného vývoje na genové úrovni. 
Setkáváme se tak s běžně se vyskytujícími formami odchylek od normálního vývoje. Druhou 
variantou je cílené poškozování jednotlivých regulačních genů a pozorování a testování jejich 
projevů. Pro tuto metodu se využívá modelových organismů, především Mus musculus, Xenopus 
leavis, Gallus gallus a jiných. Další metodou používanou ke zkoumání vývojových procesů jsou 
in vitro experimenty, které mohou sloužit například k ověřování úlohy jednotlivých regulačních 
faktorů. Mutace, tedy poruchy v genech, tak pro vědce mají velkou výpovědní hodnotu. Je třeba 
však dbát na správnou interpretaci výsledků a obzvláště u přirozeně se vyskytujících poškození, 
která mohou být způsobena mnoha faktory, z nichž některé mohou zůstávat skryty díky složitosti 
přírodních systémů i nedokonalostí technik, které jsou používány.
Ne u všech druhů probíhá vývoj pohlaví pomocí shodných mechanismů. Naopak jsme 
svědky široké škály determinantů vývoje od vnějších faktorů (teploty), přes zastoupení jednotlivých 
genů v genomu jedince (přítomnost Sry) až po specifické poměry množství exprimovaných genů 
(poměry X:Y chromozómů). Důležité informace tohoto typu stále chybí. Výzkum také komplikuje 
charakter některých mutací. Poškození genu, jež nese významnou roli během ontogeneze jedince, se 
může stát letální ještě předtím, než se jedinec stačí vyvinout a nejsou tak pozorovatelné.
Podle nedávných pozorování není ustanovení pohlaví během ontogeneze definitivní. Samčí a 
samičí regulační sítě udržují gonadální pohlaví ještě dlouhou dobu po volbě plodu mezi mužem a 
ženou. Regulační geny Dmrt1 a Foxl2 jsou evolučně velmi konzervované. Podobný mechanismus 
proto může způsobovat samovolnou změnu pohlaví v dospělosti při nedostatku jednoho z pohlaví 
u mnoha druhů ryb nebo obojživelníků.
Mutační změny jsou přirozeným jevem, který postihuje všechny informační molekuly. 
Ačkoli organismy investují mnoho energie do reparačních mechanismů, nemohou se zásahům do 
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DNA vyhnout úplně. Tendence bránit se je logická už proto, že většina zásahů do sekvencí genů má 
negativní vliv na strukturu či funkci proteinu. Není ale vyloučeno, že dojde k pozitivní mutaci, která 
naopak může strukturu či funkci proteinu vylepšit. Příkladem je substituce (I→M) na 90. pozici 
v proteinu SRY (Knower et al., 2011).
Mutace a projevy, které je doprovází, jak u člověka tak na modelových organismech, jsou 
také velmi užitečným jevem, který nám dovoluje odhalit a pochopit složité procesy proliferace, 
diferenciace a morfogeneze gonád. Volba člověka jako modelového druhu se potýká jak s časovými, 
tak i morálními omezeními a závazky. Nicméně člověk stále zůstává v popředí zájmu výzkumných 
týmů. Je nesmírně zajímavé vyhledávat přirozeně se objevující mutace a sledovat jejich následky na 
kvalitu života jedince. Sledují se tak přirozené poruchy dynamiky informačních molekul in vivo. 
Genové mutace jsou sice zdrojem variability pro přirozený výběr, ale jejich účinky jsou pro 
postiženého jedince jen málokdy výhodné.
O vývoji pohlaví stále víme velmi málo na to, abychom byli schopni tvrdit, že dokonale 
chápeme jakým způsobem je utvářeno, jak může být narušeno a jak konkrétní poškození opravit či 
jim dokonce předcházet. 
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